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M me A, 30 ans, non fumeuse, 
n’a pas d’antecedent, notamment 
respiratoire. 

Elle a eu il y a 1 an un pneumothorax 
gauche, incomplet, avec decollement 
limite, devolution favorable avec 
le repos. II y a 3 mois, une recidive 
de pneumothorax, controlateral, 
a necessity un drainage. 

La radiographie pulmonaire 

de controle (fig. 1) 

ne montre pas d’anomalie evidente. 

figure i Radiographie pulmonaire. 


D 



Sont proposes sur le site 

www.larevuedupraticien.fr : 

• la tomodensitometrie pulmonaire 
d’une lymphangioleiomyomatose evoluee; 
une exploration fonctionnelle respiratoire 
caracteristique d’une lymphangio- 
leiomyomatose evoluee; 

• la video de I’embolisation d’un angio- 
myolipome; 

• les coordonnees des centres de reference 
et competences Maladies pulmonaires 
rares; 

• les coordonnees des associations 

de patients, avec une interview audio 
de la presidente de I’association FLAM. 


L e pneumothorax spontane idiopa- 
thique est banal, plus frequent chez 
l’homme que chez la femme, et tres favo- 
rise par le tabagisme. Dans le cas pre- 
sent, sa survenue chez une femme non 
fumeuse et sa recidive conduisent a 
rechercher une maladie pulmonaire 
cause d’un pneumothorax secondaire. 
Les maladies rares pouvant se mani- 
f ester par un pneumothorax figurent 
dans le tableau 1. 


Cette chronique fait Vobjet 
d’une contribution educative des 
Entreprises du medicament (LEEM). 


II est necessaire defaire une tomo- 
densitometrie thoracique pour ana- 
lyser le parenchyme pulmonaire. 

La tomodensitometrie pulmonaire en 
coupes fines est l’examen a realiser, pour 


obtenir une analyse precise du paren- 
chyme pulmonaire ; elle montre des ima- 
ges kystiques multiples pulmonaires, qui 
font, chez cette femme jeune, evoquer 
d’emblee le diagnostic de lymphangioleio- 



Lymphangioleiomyomatose (isolee ou associee) 

Pneumopathies interstitielles idiopathiques 
ou associees aux connectivites 

Granulomatose a cellules de Langerhans 
(histiocytose X) 

Syndrome de Marfa 

Syndrome de Birt-Hogg-Dube/ 
pneumothorax spontane familial 
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Et si c’etait une maladie rare ? 


PNEUMOTHORAX RECIDIVANT CHEZ UNE FEMME JEUNE 



FIGURE 2 


Tomodensitometrie pulmonaire: presence de kystes multiples. 



FIGURE 3 


Tomodensitometrie renale. Le pole inferieur du rein droit est porteur 
d’une tumeur hypervasculaire de 60 mm de diametre (fleche). 

Cette tumeur a des plages de densite graisseuse (fete de fleche) permettant 
d’affirmer qu’il s’agit d’un angiomyolipome. 



FIGURE 4 


Immunomarquage des cellules 


de la lymphangioleiomyomatose par I’anticorps 


HMB45. 


myomatose (fig. 2). 1,2 D’autres maladies 
rares peuvent comporter des images kys- 
tiques multiples pulmonaires (tableau 2). 
Ce diagnostic est continue, chez notre 
patiente, qui a une tomodensitometrie 
pulmonaire typique, par l’association au 
niveau renal d’un angiomyolipome (fig. 3) . 


La lymphangioleiomyomatose (LAM) 
peut survenir de maniere sporadique, ou 
dans le cadre d’une maladie genetique, la 
sclerose tubereuse de Bourneville (STB). 
La prevalence de la LAM sporadique est 
de l’ordre de 1/400 000, et elle atteint 
presque exclusivement la femme en 
periode d’activite genitale. 

La maladie est due a la proliferation de 
cellules musculaires lisses anormales le 
long des voies lymphatiques, aboutissant 
a la formation de kystes au niveau pul- 
monaire, dont la multiplication et l’ex- 
tension conduisent a l’insuffisance respi- 
ratoire. 

Les cellules musculaires lisses anor- 
males, regroupees en amas, sont de 
deux types (fusiformes et epithelioi- 
des), caracterisees a l’examen immuno- 
histochimique par la positivite pour l’ac- 
tine-muscle lisse, la vimentine, la 
desmine, et un marqueur plus speci- 
fique (HMB45) [fig. 4]. Deux genes sup- 
presseurs de tumeur ( TSC1 et TSC2 ) 
ont ete impliques dans la sclerose tube- 
reuse de Bourneville, codant respecti- 
vement les proteines hamartine et tube- 
rine. Dans la LAM sporadique, des 
mutations de TSC2 ont ete identifiers 
au niveau des lesions pulmonaires et 
des angiomyolipomes. Le complexe 


hamartine-tuberine intervient dans la 
voie de signalisation intracellulaire pas- 
sant par mTor, qui est implique dans la 
croissance et la proliferation cellulaire. 

Le pneumothorax est la manifestation 
clinique la plus caracteristique et la plus 
frequente (deux tiers des cas de LAM). 
II est revelateur de la maladie dans pres 
de la moitie des cas, et dans trois quarts 
des cas, il recidive. Un chylothorax peut 
plus rarement survenir, ainsi qu’une 
ascite chyleuse. 

L’angiomyolipome renal est une tumeur 
benigne, presente chez la moitie des 
patientes avec LAM sporadique (80 % au 
cours de la LAM avec STB, ou ils est sou- 
vent volumineux et bilateral). Lorsque 
les angiomyolipomes sont volumineux 
(> 4 cm) et comportent des anevrismes 
arteriels (> 5 mm) , ils peuvent entrainer 
des complications hemorragiques graves. 
L’embolisation des angiomyolipomes 
menagants est actuellement preferee a la 
chirurgie conservatrice ( v . video sur 
www.larevuedupraticien.fr) . 

Les criteres diagnostiques de la LAM 
ont ete recemment etablis par un consen- 
sus europeen (tableau 3). 

L’etalon-or du diagnostic est la biopsie 
pulmonaire, mais l’association d’images 
caracteristiques en tomodensitometrie 
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Principales causes de maladies kystiques multiples pulmonaires 


Lymphangioleiomyomatose (sporadique, associee a la sclerose tubereuse de Bourneville) 
Maladies d’origine genetique 

Syndrome de Birt-Hogg-Dube; pneumothorax spontane familial 
Maladie de Niemann-Pick 

Pneumopathies interstitielles 

Syndrome de Gougerot-Sjogren/pneumopathie interstitielle lymphoide 
Pneumopathies d’hypersensibilite 


Maladie de depots immunoglobuliniques non amyloides 


Varia: 

Malformation adenomatoide kystique congenitale ; papillomatose respiratoire ; metastases de sarcome; 
granulomatose a cellules de Langerhans; infection par le VIH; infection a Pneumocystis j i roved \ etc. 

Nota bene: 

Les bulles d’emphyseme peuvent parfois prendre un aspect proche de kystes a I’imagerie. 


| TABLEAU 3 

Criteres diagnostiques de la lymphangioleiomyomatose 

LAM certaine 


©TDM pulmonaire caracteristique 3 ou compatible 3 

et 

biopsie pulmonaire remplissant les criteres histopathologiques de LAM 3 

OU 

©TDM pulmonaire caracteristique 3 et I’un des elements suivants: 

- angiomyolipome (rein) b 

- epanchement chyleux thoracique ou abdominal 3 

- lymphangioleiomyome d ou adenopathies atteintes par la LAM d 

- sclerose tubereuse de Bourneville certaine ou probable 

LAM probable 

©TDM caracteristique 3 et tableau Clinique compatible 6 

OU 

©TDM compatible 3 et un des elements suivants: 

-angiomyolipome (rein) b 

- epanchement chyleux thoracique ou abdominal 6 

LAM possible 

TDM pulmonaire caracteristique 3 ou compatible 3 

LAM: lymphangioleiomyomatose; STB: sclerose tubereuse de Bourneville; TDM : tomodensitometrie. 
Notes : 

a. comme defini dans les recommandations europeennesDb. diagnostique par TDM caracteristique 
et/ou examen histopathologique; c. fonde sur les caracteristiques visuelles et/ou biochimiques 
de I’epanchement; d. fonde sur I’examen histopathologique; e. manifestations cliniques compatibles 
incluant pneumothorax (en particulier multiple et/ou bilateral) et/ou alteration des explorations 
fonctionnelles respiratoires comme observe dans la LAM. 

Remarque: 

Le diagnostic de LAM defini ci-dessus est valable uniquement pour les femmes. La LAM est tout a fait 
exceptionnelle chez I’homme sans STB, et exceptionnelle chez I’homme avec STB ou le diagnostic 
necessite a la fois une TDM caracteristique ou compatible, et un tableau histopathologique typique 
sur la biopsie pulmonaire. 


pulmonaire et d’un angiomyolipome per- 
met souvent un diagnostic non invasif. 

Le pronostic de la LAM est caracterise 
par une mortality de l’ordre de 30 %, 
10 ans apres le diagnostic (le meilleur 
pronostic des series recentes est peut- 
etre lie a un diagnostic plus precoce) de la 
maladie. Devolution des kystes pulmonai- 
res conduit a l’installation d’un trouble 
ventilatoire obstructif, et a l’insuffisance 
respiratoire, qui relevent d’un traitement 
symptomatique. Le sirolimus (qui inhibe 
mTor) , utilise en transplantation comme 
traitement antirejet, a ete, du fait de son 
mode d’action, teste sur les angiomyo- 
lipomes renaux dont il diminue la taille. 
Parallelement, ce traitement semble dimi- 
nuer la progression de la maladie pulmo- 
naire ou l’ameliorer legerement. Du fait de 
la survenue de la LAM chez la femme en 
periode d’activite genitale, on a suspecte 
une dependance hormonale de la maladie 
avec une aggravation par les estrogenes et 
un benefice eventuel des progestatifs. En 
realite, il n’en existe pas de preuve satis- 
faisante. D’une maniere pratique, les pro- 
gestatifs ne sont pas conseilles pour le 
traitement de la LAM ; on conseille l’ab- 
stention des traitements estrogenes 
(pilule contraceptive notamment). 

Compte tenu de la survenue de la 
maladie chez les sujets jeunes, la trans- 
plantation pulmonaire est souvent neces- 
saire lorsque l’insuffisance respiratoire 
devient invalidante, avec des resultats 
excellents. • 


C. Khouatra, O. Rouviere, L. Chalabreysse, J.-F. Cordier 
declarent ne pas avoir de conflit d’interets. 

Vincent Cottin declare participer ou avoir participe 
a des essais cliniques et activites de conseil 
pour I’entreprise Novartis. 
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